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Clinical and genetic aspects of Marfan 
syndrome and familial thoracic aortic 
aneurysms and dissections
1.KinderenmetMarfansyndroomdienentewordengecontroleerdineenexpertise
centrum.(dit proefschrift)
2.EenvergelijkbaremutatieopdezelfdeplekineencbEGFdomeinkanvariëren
vangeenexpressietotvolledigeexpressievanhetklinischfenotypevanMarfan
syndroomafhankelijkvandepositieinhetgen.(dit proefschrift)
3.Haplo-insufficiëntievanhetFBN1-genisvoldoendeomhetgehelespectrumvan
Marfansyndroomtotuitingtebrengen.(dit proefschrift)
4.Doordebrederetoepassingvan“NextGenerationSequencing”kunnenbijtoeval
gezondheidsrisico’sontdektwordendieookvoorfamilieledengrotegevolgen
kunnenhebben. (dit proefschrift)
5.DebeperkingvanhetaantalauteurstotzespersonendiehetNederlandsTijdschrift
voorGeneeskundeoplegtomeensamenvattingvaneenmultidisciplinairelandelijke
richtlijntepublicerendoetgeenrechtaandeinspanningendiedeverschillende
specialistenhebbengeleverd.
6.AantonenvanMarfansyndroomisgemakkelijkerdanhetuitsluitendaarvan.
7.Doordetoegenomenlevensverwachtingisonderzoeknaarouderdomsklachten
enbehandelingdaarvanbijdeouderwordendepatiëntmetMarfansyndroom
dringendgewenst.
8.Eenthoracaalaneurysmazonderduidelijkeoorzaakisvoldoenderedenvoor
genetischonderzoekonafhankelijkvandeleeftijdvandepatiënt.
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9.Puberswillengraaghunhersensgebruikenmaarvolwassenenzijnbangdatzedat
nietdoen.(Dr. Martine Delfos, “Ik heb ook wat te vertellen”, 2009)
10.Fietspadenzoudenalseerstesneeuwvrijgemaaktmoetenwordeninplaatsvande
sneeuwvandeautorijbaannaarhetfietspadteschuiven.
11.Eenhondheefteenbaas,eenkatheeftpersoneel.
12.Eengoededokterhoeftgeendoctortezijn.
Yvonne Hilhorst-Hofstee
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